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SINDROME DE PROTEUS Y ASOCIACION CON TROMBOEMBOLISMO
PULMONAR — A PROPOSITO DE UN CASO
PROTEUS SYNDROME ASSOCIATION WITH PULMONARY THROMBOEMBOLISM

-CASE REPORT
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Seior Editor

El sindrome de Proteus (SP) es una enfermedad rara,
con una incidencia de menos de un caso por cada
millon de nacidos vivos, ocasionada por mutacion en
el gen ATKI, el cual codifica una enzima que media
la proliferacién celular y la apoptosis (1). Se caracte-
riza por crecimiento excesivo, asimétrico y despro-
porcionado que puede comprometer cualquier tejido,
siendo mas afectados el hueso, el tejido conectivo
y adiposo, con formacién de bulas, bronquiectasias
quisticas, sobrecrecimiento de las costillas, anorma-
lidades espinales y malformaciones vasculares en
cualquier parte del sistema arterial, venoso y linfatico,
que predispone a eventos trombdticos; principal causa
de muerte hasta en el 20% de pacientes (2). Presen-
tamos el caso de una mujer de 22 afios con SP fenoti-
picamente con hemihipertrofia izquierda (Figura 1),

aneurismas venosos popliteos bilaterales, dilata-
ciones venosas en miembro inferior izquierdo,
hemangioma en labio mayor izquierdo y teratoma
quistico maduro resecado, con mutacion del gen
AKT1 positiva. Ingresé por sincope y trombosis
venosa profunda (TVP) en miembros inferiores,
presentd paro cardiorrespiratorio recurrente con
actividad eléctrica sin pulso; se demostré Cor
pulmonale en el ecocardiograma y en angioto-
mografia de toérax, tromboembolismo pulmonar
(TEP) masivo, pero sin malformaciones arterio-
venosas mayores pulmonares. Recibi6é fibrinolisis
sistémica con alteplasa 100 mg IV, soporte ventila-
torio y vasopresor. Se inicié anticoagulacién con
warfarina, pero dado INR labil, se cambié a rivaro-
xaban con adecuada tolerancia y sin complicaciones
a los 12 meses de seguimiento. El riesgo trombo-
tico en el SP estd relacionado a malformaciones
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Figura 1. Fotografia de
miembros inferiores de
la paciente, en los que
se observa hipertrofia de
miembro inferior izquier-
do, al igual que deforma-
cién fisica.


mailto:mzulu28@hotmail.com

vasculares como hemangiomas o dilataciones
varicosas en extremidades inferiores, abdomen vy
torax que favorecen la estasis sanguinea sumado a
activacion plaquetaria y endotelial (3). Keppler -
Noureul et al, describen que el 70% de casos tienen
uno o mas factores protrombéticos, incluyendo
en muchos la presencia de anticoagulante lupico
positivo (4). Adicionalmente la mutacion AKT1
pE17K puede causar dano endotelial y disfuncién
plaquetaria, por presencia de formas solubles de
trombomodulina , sVCAM, sICAM, E.selectina y P-
selectina (3,4). Con base en lo anterior se ha estable-
cido la importancia de tamizar para TVP y TEP con
uso del dimero D, punto de corte de 1.0 mcg/ml, asi
definir el riesgo y realizar imagenes de acuerdo al
caso. Se debe considerar el TEP como causa de paro
cardiaco, en pacientes con SP, definir trombolisis
temprana y anticoagulacion segin recomendaciones
estandar (2,4). La tromboprofilaxis se recomienda
en procedimientos quirtrgicos y no esta indicada
la anticoagulaciéon crénica de rutina en ausencia
de trombosis, pues se desconocen los efectos de la
misma en un sindrome con alta tasa de anormali-
dades vasculares (2). Los diferentes reportes de caso
y estudios de cohorte muestran una buena respuesta
con warfarina y heparina (3-5). La experiencia con
anticoagulantes orales directos (ACO) es limitada,
pero existe plausibilidad biolégica para su uso, por lo
que podrian ser una opcién a considerar. Si bien en
nuestro caso la evolucidn fue dptima, se desconoce
los efectos de los ACO y el uso prolongado en este
tipo de pacientes. Hasta la fecha la paciente no ha
reingresado a la institucién por eventos tromboem-
boélicos o sangrado.
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